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Наследственный буллезный эпидермолиз (БЭ) это генетически гетерогенная группа заболеваний, 
характеризующихся рецидивирующим образованием пузырей в результате структурной слабости, лом-
кости кожи и нарушением функции некоторых других органов и тканей *2+. Клинические проявления бо-
лезни широко варьируют, от локальных изменений в виде пузырей на руках и стопах до генерализован-
ных высыпаний по всему кожному покрову и слизистой ротовой полости, а также поражения многих 
внутренних органов *3+. Необходимость точной диагностики требует применения высокотехнологичных 
методов, таких как секвенирование экзома нового поколения. Однако подобные методы создают боль-
шое количество информации, требующей анализа и применения специализированного программного 
обеспечения для клинической интерпретации. Целью данной работы являлась автоматизация клиниче-
ской интерпретации результатов генетического тестировании при подтверждениии БЭ. Интерпретация 
реализована на основе сервиса xGenCloud*1+. Для формирования семантической модели, описывающей 
предметную область, использованы доступные генетические базы данных OMIM [4], ClinVar*5+, а также 
статьи из реферируемых российских и зарубежных научных журналов по медицинской генетике. Авто-
матизирована дифференциальная диагностика 39 нозологических форм БЭ и клиническая интерпрета-
ция выявленных мутаций в 18 генах с формированием научного отчета. Расширенный функционал сер-
виса xGenCloud позволит быстро диагностировать и оценивать риски различных вариантов БЭ тем самым 
повышая эффективность медико-генетического консультирования. 
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